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Swiatowy Dzie Choréb Rzadkich w todzi
Dotychczas zidentyfikowano ponad 6 tys. jednostek chorobowych, w ktérych liczba
stwierdzonych przypadkdéw nie przekracza 5 oséb na 10 tys. mieszkancow, czyli 0,05%
populacji. Prawie % z nich stanowig choroby o podtozu genetycznym. Mimo ze, okreslane
sg mianem ,chordb rzadkich” to szacuje sie, ze w Polsce dotknietych nimi moze by¢
nawet 2 min osdb. Ostatni dzief lutego to ich $wieto - Swiatowy DzieA Choréb Rzadkich.
Polska jest jednym z ponad 100 krajow na catym swiecie, ktéry cyklicznie od 2011 roku
organizuje jego obchody.

Choroby rzadkie to wrodzone schorzenia o przewlektym i niejednokrotnie ciezkim,
postepujgcym przebiegu. Wystepuja rzadko, u niewielkiej liczby pacjentéw, ale z powodu
duzej liczby jednostek chorobowych szacowanych na 5-8 tys., na Swiecie choruje na nie
ponad 300 min ludzi. Sposréd wszystkich chordb rzadkich jedynie co dwudziesta z nich
mozna juz leczy¢ poprzez zastosowanie farmakoterapii - na przyktad enzymatyczne;
terapii zastepczej stosowanej w chorobach spichrzeniowych, polegajgcej na dostarczeniu
do organizmu chorego brakujgcego enzymu lub nowoczesnej terapii genowe;.
Przyktadowo w chorobie Fabry’ego polegajgcej na braku alfa-galaktozydazy A, mozna
podawac agalzydaze beta, a w chorobie Gauchera, w ktérej wystepuje niedobor
glukocerebrozydazy, mozliwe jest zastosowanie imiglucerazy.

Niestety ogromnym wyzwaniem pozostaje nadal diagnostyka, ktéra utrudniona jest

z powodu ograniczonej liczby osrodkéw eksperckich i diagnostycznych, wcigz zbyt mato
powszechnej wiedzy lekarzy o objawach tych choréb, a takze samego charakteru tych
chordb, ktére na ogét zajmuja wiele kluczowych dla zycia narzadéw réwnoczesnie.

- Majac swiadomosc¢ tego jak trudne do rozpoznania sg choroby rzadkie, w ktdrych
pacjenci bardzo czesto zgtaszajg liczne niecharakterystyczne objawy, caty czas staramy
sie edukowac lekarzy

w tym zakresie. Od kilku lat w ramach dziatalnosci naszej kliniki organizujemy sympozja,
a od ubiegtego roku takze webinaria dotyczgce tematyki chordb rzadkich dla lekarzy
roznych specjalizacji oraz przekazujemy wiedze studentom medycyny w czasie zajec -
podkresla profesor Michat Nowicki, kierownik Kliniki Nefrologii, Hipertensjologii

i Transplantologii Nerek. - Wsréd naszych pacjentéw sq osoby, ktére przed postawieniem
prawidtowej diagnozy przez 20 lat odwiedzaty réznych specjalistéw, niejednokrotnie byty
hospitalizowane i badane, a mimo to nie miaty postawionego ostatecznego rozpoznania.
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To z myslg o takich pacjentach w zesztym roku w naszej klinice powstata Poradnia Chordb
Rzadkich oferujgca kompleksowg, wielospecjalistyczng diagnostyke i opieke nad
pacjentami z chorobami rzadkimi i ultrarzadkimi - dodaje profesor.

Dzieki zapleczu diagnostyczno-terapeutycznemu Centralnego Szpitala Klinicznego
Uniwersytetu Medycznego w todzi, Poradnia Chordéb Rzadkich dla oséb dorostych moze
zaoferowac pacjentom unikatowg na skale kraju kompleksowga diagnostyke zespotéw
chorobowych i leczy¢ w ramach programéw lekowych finansowanych przez NFZ, do
ktérych réowniez prowadzi kwalifikacje.

- Dzis w ramach takich programéw leczymy chociazby pacjentow z chorobg Fabry’ego,
ktdrzy na dostep do terapii czekali wiele lat, chorobg Gauchera czy Pompego. Dzieki
dostepnym w ramach programdéw lekowych terapiom moggq wreszcie normalnie
funkcjonowac. Dlatego jako srodowisko medyczne liczymy, ze decyzje refundacyjne
na leki dla tej grupy pacjentéw bedg przedtuzane, a pacjenci nie utracg dostepu do
skutecznego leczenia - dodaje profesor.

- Od kiedy niecate dwa lata temu dzieki refundacji otrzymalisSmy mozliwos¢ leczenia
enzymatyczng terapig zastepcza w ramach programu lekowego, nasze zycie zmienito sie
diametralnie. Mozemy wreszcie zy¢ bez bélu i cierpienia, prowadzi¢ normalne zycie
rodzinne i spetniac sie zawodowo bez obawy o jutro. Terapie przyjmuje od zesztego roku,
dzieki niej mam wiecej energii, a choroba nie niszczy mnie od Srodka. To co wczesniej
wydawato sie dla mnie nieosiggalne dzis jest realne. Choroba Fabry’ego dzieki
enzymatycznej terapii zastepczej stata sie chorobg przewlekty, z ktérg mozna normalnie
zy¢ - moéwi Ewa Rogozinska pacjentka z Choroba Fabry’ego.

W ciggu ostatnich 7 miesiecy dziatalnosci poradni pomimo pandemii z jej ustug
skorzystato ponad 700 pacjentéw z catej Polski.

- Swiatowy Dziefi Choréb Rzadkich to swieto zaréwno naszych pacjentéw jak i nasze,
lekarzy zajmujacych sie tymi schorzeniami. W tym roku w ramach obchoddw chcemy
zwrdci¢ uwage na choroby rzadkie, ktére manifestujg sie objawami ze strony serca, nerek
i uktadu pokarmowego, wsrdd ktérych sg miedzy innymi choroby spichrzeniowe takie jak
choroba Fabry’ego, choroba Gauchera, czy choroba Pompego, ale réwniez pokazac
mozliwosci diagnostyki genetycznej. Az 72% chordb rzadkich ma podtoze genetyczne,
dlatego w ich rozpoznaniu kluczowa jest diagnostyka genetyczna. Aby ja przeprowadzi¢
wystarczy kilka kropel krwi, jest to tzw. metoda , suchej kropli” krwi. Takg probke
bezptatnie mozna wystac zwyktym listem do laboratorium Zaktadu Genetyki w szpitalu
przy ulicy Pomorskiej w todzi - wyjasnia dr n. med. Katarzyna Muras-Szwedziak lekarz

i koordynator Poradni Choréb Rzadkich dla oséb dorostych w Centralnym Szpitalu
Klinicznym Uniwersytetu Medycznego w todzi. Im wiecej 0séb w spoteczenstwie dowie sie



0 chorobach rzadkich, ich objawach i mozliwosciach diagnostyczno-terapeutycznych, tym
wiecej pacjentow uda nam sie uratowac - puentuje.



